“©

3

Examen de sange
extemporaneu

2020
pentru bebelusul dvs.

Revizuit

Romanian translation of Newborn blood spot screening for your baby.

In prima saptamana dupa nastere, vi se va facilita un examen de sange
extemporaneu pentru bebelusul d-voastra.

De ce trebuie examinati nou-nascutii? -
Examenul de sange extemporaneu pentru nou-nascuti ajuta la
identificarea bebelusilor care sufera de afectiuni medicale rare, dar grave.

Majoritatea bebelusilor examinati nu vor avea aceste afectiuni,
dar pentru cei putini care le vor avea, tratamentul timpuriu poate
imbunatati sanatatea acestora si preveni dezvoltarea unui grav
handicap sau chiar decesul.



Care sunt afectiunile pentru care sunt testati bebelusii?

Tuturor bebelusilor din Irlanda de Nord li se ofera teste pentru sase
afectiuni metabolice ereditare (IMD-uri), hipotiroidism congenital (CHT),
fibroza chistica (CF) si afectiuni ale celulelor secerd (SCD-uri).

Afectiunile metabolice ereditare

Este important sa va informati medicul cat mai devreme daca aveti un
istoric de afectiuni metabolice ereditare in familie. (vezi pagina 5). Bebelusii
sunt testati pentru sase afectiuni metabolice ereditare Acestea sunt:

e fenilcetonuria (PKU)

e deficitul mediu de dehidrogenaza a acilului coenzima A (MCADD)
* boala urinei cu miros de sirop de artar (MSUD)

e acidaemia izovalerica (IVA]

e aciduria glutatica tip 1 (GAT1)

e homocistinuria (fard reactie la piridoxind) (HCU)

Aproximativ 1 din 5,000 de bebelusi din Irlanda de Nord vor avea PKU si 1
din 10,000 vor avea MCADD. Celelalte afectiuni sunt mai rare, intalnindu-se
in 1.din 100,000-300,000 de bebelusi.

Bebelusii cu aceste afectiuni nu pot procesa anumite substante din
mancarea lor. Fara tratament, bebelusii cu unele dintre aceste afactiuni se
pot imbolnavi grav intr-un mod subit. Simptomele acestor afectiuni sunt
diferite; unele le pot pune viata Tn pericol sau pot duce la probleme severe
de dezvoltare. Toate pot fi tratate printr-o dieta aleasa cu grija, diferita
pentru fiecare afectiune, care poate necesita si medicamente aditionale.

Daca bebelusii nu sunt testati, ci depistati mai tarziu cu o IMD, poate fi prea
tarziu pentru ca dieta speciala sa faca o diferenta reala.



Hipotiroidismul congenital

Aproximativ 1 din 2,000 de bebelusi din Irlanda de Nord sufera de
hipotiroidism congenital (CHT). Bebelusii cu CHT nu au suficient din
hormonul tiroxina. Fara acest hormon, nu se dezvolta cum trebuie si pot
aparea dizabilitati fizice si mentale grave si permanente.

Testarea inseamna ca bebelusii cu CHT pot fi tratati timpuriu cu tiroxina, ceea
ce va preveni dizabilitatile grave si le va permite sa se dezvolte normal. Daca
bebelusii nu sunt testati si sunt diagnosticati mai tarziu cu CHT, ar putea fi prea
tarziu pentru a preveni aparitia unor dizabilitati grave.

Fibroza chistica

Aproximativ 1 din 2,500 de bebelusi din Irlanda de Nord are fibroza chistica
(CF). Aceasta afectiune ereditara poate afecta digestia si plamanii. Bebelusii
cu CF ar putea sa nu ia Tn greutate si sa aiba infectii toracice frecvente.

Testarea Tnseamna ca bebelusii cu CF pot fi tratati timpuriu cu o dieta bogata
nutritiv, cu medicamente si cu fizioterapie. Desi copii cu CF sunt supusi
riscului de-a se Tmbolnavi grav, se crede ca tratamentul timpuriu i ajuta sa
traiasca mai mult si mai sanatos.

Testarea pentru CF include testarea unor bebelusi pentru cele mai frecvente
alterari genetice care cauzeaza afectiunea. Asta inseamna ca testarea poate
identifica unii bebelusi care probabil sunt purtatori de CF din punct de vedere
genetic. Acesti bebelusi au nevoie de teste aditionale pentru a afla daca sunt
purtatori sanatosi sau daca au CF. Testarea nu detecteaza toti purtatorii.




Afectiunile celulelor secera

Mai putin de 1 din 10,000 de bebelusi nascuti in Irlanda de Nord are
afectiunea celulelor secerd (SCD). Aceste afectiuni ereditare afecteaza
globulele rosii, care transporta oxigenul prin corp. Bebelusii cu 0 SCD

au globule rosii care isi pot schimba forma intr-una de secera, care pot
ramane blocate in vasele de sange mici. Asta poate cauza durere si leziuni
in corpul bebelusului, infectii grave sau chiar moarte.

Testarea inseamna ca bebelusii cu o SCD pot primi tratament timpuriu,
inclusiv vaccinari si antibiotice, care, impreuna cu educarea parintilor vor
preveni bolile grave si le vor permite copiilor sa duca vieti mai sanatoase.

Testarea mai poate identifica bebelusii care sunt purtatori ai unei SCD sau a
unei alte afectiuni ale globulelor rosii din punct de vedere genetic. Purtatorii
afectiunilor celulelor secera sunt sanatosi si nu necesita tratament. Totusi,
pot manifesta unele probleme in situatii in care corpurile lor nu primesc
suficient oxigen, de exemplu daca primesc un anestezic. Arareori, testare
identifica alte afectiuni, cum ar fi talasemia (o grava afectiune a sangelui).
Siacesti copii au nevoie de tratament si grija pe toata perioada vietii.




Ce se intampla daca exista un istoric de IMD-uri in familie?

Cu cat mai devreme posibil inainte de nasterea copilului, ar trebui sa
informati cadrul medical (obstetricianul sau moasa) responsabil pentru
dvs., ca in familia dvs. sau a partenerului exista cazuri de IMD-uri. Ati putea
fi trimisa la un specialist in genetica, care va fi capabil sa va raspunda la
intrebari sau cu care sa discutati ce va ingrijoreaza.

Ati putea fi sfatuita sa va testati copilul timpuriu. Detaliile despre
informatiile care v-au fost oferite despre testarea timpurile si alte actiuni
specifice pe care trebuie sa le faceti dupa ce vi se naste copilui, vor fi
inregistrate in fisa dvs. de maternitate.

Daca testarea timpurie este recomandata, moasa/asistenta va recolta o
mostra mica de sange din calcaiul bebelusului dvs. pe o lamela etichetata cu
“istoric in familie”. Acest lucru se va intampla, in mod normal, intre 24 si 48
de ore dupa nastere si rezultatele vor fi disponibile, In mod normal, in cel mult
48 de ore de la recoltarea mostrei.

Bebelusii care sunt testati devreme datorita unui istoric de IMD-uri in
familie, tot vor trebui sa parcurga testarea de rutina cand vor fi in varsta
de cinci zile.

Bebelusii care au un istoric de IMD-uri in familie ar putea necesita un
regim alimentar special dupa nastere.

In cazurile in care exista cazuri de MCADD in istoricul familiei, este
important sa va asigurati ca bebelusul dvs. are un aport bun al laptelui. Un
bebelus nascut la termen cu un istoric de MCADD in familie, ar trebui hranit
o data la trei ore, iar un bebelus nascut inainte de termen o data la trei ore.
Exista riscuri specifice in primele 72 de ore pentru bebelusii aldptati datorita
cantitatii si a continutului laptelui matern in aceasta perioada. Astfel este
recomandat ca bebelusii aldptati sa primeasca supliment de lapte praf pana
cand laptele matern ajunge la o cantitate suficienta.



Ce implica examenul de sange extemporaneu?

Cand bebelusul dvs. este Tn varsta de cinci zile, moasa / asistenta va intepa
calcaiul bebelusului cu ajutorul unui dispozitiv special pentru a recolta cateva
picaturi de sange pe o lamel3. Intepatura in cilcai poate fi incomoda, iar
bebelusul dvs. s-ar putea sa planga.

Cum pot ajuta?

e Asigurati-va ca bebelusul dumneavoastra e
mentinut la caldura si confortabil.

e Fiti pregatita sa-l hraniti si sa-l alintati.

e Informatia colectata pe fisa de examinare a

bebelusului este importanta - asigurati-va ca
detaliile sunt corecte.

Este necesara recoltarea repetata a probelor de sange?

Ocazional, moasa sau asistenta medicala va va contacta pentru a recolta o
proba suplimentara de sange din calcaiul bebelusului. Aceasta se poate datora
faptului ca initial nu s-a recoltat suficient sange, sau faptului ca rezultatul nu a
fost concludent. Rezultatele recoltarii repetate sunt de obicei normale.

Testare este recomandata

Testarea bebelusului dvs. pentru aceste conditii este foarte recomandata,
intrucat poate salva viata bebelusului dvs., dar nu este obligatorie. Puteti
opta individual pentru testarile SCD, CF sau CHT, dar puteti opta fie
pentru testarea tuturor cele sase IMD-uri, sau pentru niciuna. Daca nu
doriti ca bebelusul dvs. sa fie testat pentru niciuna dintre aceste afectiuni,
discutati cu moasa dvs. Toate deciziile dvs. vor fi inregistrate in carnetul de
sanatate al copilului ("Carnetul Rosu” sau PCHR).

Daca credeti ca bebelusul dvs. nu a fost testat, discutati cu moasa sau cu
medicul de familie.

Copilul meu poate fi testat mai tarziu daca ma razgandesc?

Da. Bebelusii pot fi testati pana implinesc varsta de 12 luni pentru toate afectiunile,
exceptand CF (pana la varsta de opt sdptamani). Totusi, testarea intarziata poate
insemna ca este prea tarziu ca tratamentul sa aiba un impact semnificativ. Daca
aveti intrebari cu privire la teste, va rugam sa le discutati cu medicul dvs.
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Cum voi afla despre rezultate?

Majoritatea bebelusilor vor avea rezultate normale, care indica faptul ca
este improbabil s3 aiba oricare dintre aceste afectiuni. In mod normal, un
medic va informa parintii cu privire la rezultatele testelor si le va inregistra
in carnetul de sdnatate al copilului ("Carnetul Rosu” sau PCHR] inainte ca
copilul sa Tmplineasca opt saptamani.

Daca nu ati primit rezultatele pana in momentul in care bebelusul dvs.
a implinit opt sdptamani, va rugam discutati cu medicul dvs.

Un numar mic dintre bebelusi vor avea rezultate pozitive pentru una dintre
afectiunile testate. Asta nu Tnseamna ca sufera de afectiunea respectiva, ci ca
este mai probabil sa sufere de ea. Vor fi trimisi la un specialist pentru teste
aditionale. Tn mod normal veti fi contactati in trei sau patru saptamani de la
efectuarea testului initial.

Scopul testarii este identificarea bebelusilor cu o probabilitate crescuta de
a avea aceste afectiuni. Testarea nu este precisa 100%.

Ce se intampla cu probele de sange ale bebelusului meu
dupa examinare?

Dupa examinare, probele de sange ale nou-nascutului sunt depozitate pentru
o perioada minima de 5 ani si pot fi folosite in urmatoarele situatii:

e Pentru a verifica rezultatele sau pentru alte teste recomandate de
medicul dvs..

e Pentru aimbunatati programul de examinare.

e Pentru monitorizarea sanatatii publice siin cercetare, pentru imbunatatirea
nivelului de sanatate al nou-nascutilor si al familiilor lor, in Regatul Unit.
Bebelusului dvs. nu i se va face cunoscuta identitatea si nu veti fi contactata.

Utilizarea acestor probe de sange este guvernata de un cod deontologic,
disponibil la moasa dvs. (codul de retentie si depozitare a probelor de sange
este momentan revizuit). Alternativ, puteti vizita: pha.site/PHEcodeofpractice

Exista sanse mici ca cercetatorii sa doreasca sa va invite pe dvs. sau pe
bebelusul dvs. sa participati la viitoarele cercetari legate de programul de
examinare a probelor de sange.

Tn cazul in care nu doriti sa primiti invitatii pentru a lua parte la programe de
cercetare, va rugam sa-i comunicati acest lucru moasei dvs.
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Pentru informatii locale:

Toate fisele privitoare la testele de sange ale nou-nascutilor respecta
prevederile legii de Protectie a Datelor din 2018. Pentru informatii
suplimentare despre cum PHA foloseste si va protejeaza datele, gasiti avizul
nostru de confidentialitate la:

pha.site/privacynotice

Acest prospect se bazeaza pe cercetare calitativa, pe punctele de vedere
ale parintilor si a cadrelor medicale. A fost adaptat in Irlanda de Nord cu
permisiunea Centrului pentru Programul de Testare a Nou-Nascutilor
din Regatul Unit si este folosit in conformitate cu Licenta Guvernamentala
Deschisa versiunea 3.0.

A fost revizuit ultima data in Decembrie 2019

Pentru traducerile acestui prospect,
intrebati-va moasa sau vizitati
pha.site/newbornbloodspot
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